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서      론

판코니빈혈(Fanconi’s anemia)은 상염색체 열성 유전 질환

으로 약 130000명 중 한 명에서 발생하는 것으로 알려져 있

는 드문 질환이다. 판코니빈혈은 선천 기형 및 재생불량성 빈

혈을 일으키는 것으로 알려져 있으며, 또한 악성 종양이 발생

할 가능성이 높다.1) 선천 기형은 근골격, 비뇨생식, 신장, 신경

계통 등 다양한 장기에서 나타난다.2) 악성 종양은 백혈병 등 

혈액암이 주로 발견되나 고형암도 발견되고 있으며, 특히 두경

부에서 편평상피세포암의 발병위험이 높다고 알려져 있다.3) 

판코니빈혈에서 발생한 두경부암의 치료 방법은 일반적인 두

경부암과는 차이가 있는 것으로 알려져 있다. 전 세계적으로 

판코니빈혈 환자에게서 두경부 악성 종양이 발생한 사례는 

종종 보고되고 있으나, 그 빈도는 극히 드물며 우리나라에서 

보고된 경우는 많지 않다. 최근에 저자들은 판코니빈혈로 골

수이식을 시행받은 환자가 설암으로 진단되어 치료받은 증례

를 경험하였기에 치료 시 주의할 점을 문헌 고찰과 함께 보고

하고자 한다.

증      례

환자는 23세 남자로 출생 당시 양쪽 엄지손가락 및 엄지발

가락에 기형이 있었고 소두증이 있었다. 1994년 재생불량빈혈

을 진단받았고, 1996년 범혈구감소증으로 시행한 유전자 검

사에서 판코니빈혈을 진단받았다. 10년 후 2006년 7월 골수

이식을 시행받았으며 2014년 좌측 설가동부 종물을 주소로 

치과 내원하여 시행한 조직검사에서 편평상피세포암으로 확

진되어 본과에 의뢰되었다. 내원 당시 좌측 설가동부를 채우

는 돌출형의 종물의 크기는 약 3×3 cm였으며 전반적인 궤양
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Fanconi’s anemia is a rare autosomal recessive genetic disorder characterized by congenital 
abnormalities and anaplastic anemia. Patients with this disorder has predisposition for leuke-
mia, specifically acute myeloid leukemia. Risk for head and neck solid tumors are also in-
creased. Head and neck cancers in patients with Fanconi’s anemia are significantly different 
from those in patients without Fanconi’s anemia in frequency, distribution, clinical course, 
and treatment. Therefore, we report a case of 23-year-old male with Fanconi’s anemia, who 
presented with an oral tongue cancer treated with radical excision, bilateral neck dissection 
and careful postoperative radiation therapy.
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이 있었고 가벼운 접촉에도 쉽게 출혈이 발생하였다(Fig. 1).

경부 CT 및 MRI에서 좌측 설부에 약 3.7 cm 크기의 조영

증강되는 종물이 관찰되었으며(Fig. 2A), 좌측 경부의 Ib 지

역에서 조영증강되는 림프절이 관찰되었다(Fig. 2B). 종물은 정

중선까지 근접하여 있었으며 외설근(extrinsic tongue muscle)

을 침범하는 양상이었다. Positron emission tomography-

CT에서 원격전이가 의심되는 병변은 보이지 않았다. 수술은 

pull-through 접근법을 이용하여 설암의 광범위절제 및 양측 

I, II, III 지역 경부절제술을 시행하였고, 전외측대퇴부유리피

판(anterolateral thigh free flap)을 이용하여 재건을 시행하

였다. 수술 후 병리조직소견은 편평상피세포암이었으며(Fig. 

3), 침범 깊이는 1.6 cm였고 절제연의 침범은 없었다. 술 전 영

상에서 커져 있었던 동측 Ib 지역의 림프절은 설암의 전이성 

림프절로 확인되었으며, 피막외침범소견이 관찰되었고 반대

측 림프절에 전이성 림프절은 발견되지 않았다. 판코니빈혈

에서 발생한 설암의 특성 때문에 술 후 보조 치료로 항암방

사선 치료 대신 환자의 상태를 주의 깊게 관찰하면서 방사선 

치료를 시행하였다. 원발병소 및 동측 경부에 총 5670 cGy의 

방사선 치료를 받은 후 현재까지 약 1년간 재발 없이 외래 추

적관찰 중이다.

 

고      찰

판코니빈혈은 다양한 임상증상을 보여주며 골격이나 심장, 

신장, 눈 등에 선천성 기형을 동반하는 것으로 알려져 있다. 

특히 많은 수의 환자들에서 범혈구감소증이 나타나며 골수

부전으로 진행되어 골수이식을 받는 경우가 많다. 또한 판코

니빈혈이 있는 환자에서 백혈병이나 두경부암 등의 악성 종

Fig. 1. Gross image. Ulcerofungating mass in left lateral aspect of 
oral tongue.

Fig. 2. Preoperative enhanced neck com-
puted tomography. Heterogeneously en-
hancing soft tissue lesion (arrow) (about 3.7 
cm in size) in the left lateral oral tongue (A). 
A small enhancing lymph node with intranodal 
necrosis in the left neck level Ib area (arrow) 
(B). A B

Fig. 3. Pathologic findings. Moderate differentiated keratinizing 
squamous cell carcinoma (H&E, ×100).
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양 발생 위험성이 높은 것으로 알려져 있으며, 특히 골수이식

을 받은 환자에서 위험성이 더욱 높은 것으로 알려져 있다.4,5) 

판코니빈혈에서 악성 종양의 발생빈도가 높은 원인은 유전체

의 결합이 유지되지 못하여 염색체의 불안정성이 증가하고 

DNA 복구 과정에 결함이 발생하기 때문으로 알려져 있다. 

1927년 판코니빈혈이 악성 종양과 관련이 있음이 보고된 이

후, 두경부 영역에서 1966년 Esparza와 Thompson6)에 의해 

처음으로 악성 종양이 보고되었다. 판코니빈혈에서 두경부암

은 혈액암 다음으로 잘 발생하는 암으로 판코니빈혈 환자의 

3~5%에서 발생하며,7,8) 일반인에 비해 500~700배 정도 두경

부암 발생확률이 높은 것으로 알려져 있다. 또한 2년 생존율

도 49%로 일반인에서 발생한 두경부암의 생존율인 70%보

다 낮다.2,9,10)

조직학적으로 판코니빈혈 환자에서 발생한 두경부암은 일

반인에서 발생한 두경부암과 비슷하지만, 발생 빈도나 분포, 

임상적 진행과정은 의미 있게 차이가 있으며 치료의 방향에 

있어서도 차이가 있다. 판코니빈혈에서 두경부암이 발생한 

중위연령은 16~31세이며, 이는 일반인에서 두경부암 발생의 

중위연령이 53세인 것과 비교하면, 판코니빈혈 환자에서 두

경부암이 매우 어린 나이에 발병하는 경향이 있는 것을 알 수 

있다.10,11) 그러므로 판코니빈혈로 골수이식 등의 치료를 받은 

환자들은 40세 이전의 젊은 나이에 두경부암이 발생할 수 있

으므로 항상 주의 깊게 추적관찰을 하여야 할 것으로 생각

한다. 본 증례 환자도 기존의 보고와 유사하게 판코니빈혈을 

진단받은 23세의 젊은 환자에서 발생한 설암이었다. 또한 조

기에 림프절에 전이되고 주변 조직 침범도 더 빨리 진행되어 

일반적인 두경부암과 비교하여 보다 공격적인 경향이 있다. 

본 증례의 환자에서도 주위로 침윤하는 양상의 원발병소와 

함께, 피막외침범이 있는 림프절 전이를 확인할 수 있었다.

일반인에서 발생한 두경부암의 치료에 수술과 필요에 따라

서 항암방사선 요법을 적용할 수 있지만, 판코니빈혈 환자는 

DNA의 손상을 복구하는 기전이 일반인에 비해서 취약하기 

때문에 항암방사선 치료로 인한 부작용이 일반인에 비해 심

각할 수 있고, 때로는 치명적일 수 있다. 그러나, 수술적 치료

는 수술 자체로 인한 부작용이나 후유증이 판코니빈혈 환자

에서 일반인에 비해 유의하게 증가하지는 않으므로 판코니빈

혈이 있는 환자에서 발생한 두경부암의 치료에서는 수술이 

최우선적으로 고려되어야 한다.11)

항암제의 선택에 있어서도, 일반적으로 두경부암의 항암치

료 약제로는 알킬화약물인 cisplatin과 항대사물질인 5-FU

가 일차적으로 선택되지만, 판코니빈혈 환자에서 비선택적으

로 세포의 DNA를 손상시키는 항암제들은 일반인에 비해 보

다 심각하고, 치명적인 부작용을 유발할 가능성이 있어 사용

하지 않는다. 대신 암세포에 보다 선택적인 표적치료제인 ce-
tuximab을 일차적으로 고려할 수 있으나, 이에 대해서는 더 

많은 연구가 필요할 것으로 생각된다.12) 

방사선 치료를 시행할 때도 판코니빈혈 환자에서는 특별히 

유의해야 한다. Kutler 등7)의 보고에 따르면, 방사선 치료를 

받은 판코니빈혈 환자 6명 중 4명에서 중요한 부작용이 발견

되었고 그중 2명은 방사선 치료 때문에 사망하였다. 그러므

로 판코니빈혈 환자에서는 부작용을 최소화하기 위하여 첫

째, 세기변조 방사선치료(intensity modulated radiation ther-
apy)를 우선적으로 고려해야 하며, 둘째, 부작용이 일어나지 

않는지 세밀하고 적극적으로 검진하여 조기에 대응해야 한

다. 특히 방사선이 조사된 부위에 뿐만 아니라 골수 부전이

나 전신 진균 감염 등의 전신 부작용에 대해서도 세밀한 감

시가 필요하다. 만약 생명을 위협할 정도의 부작용이 발견되

면 방사선 치료를 중단하거나 연기해야 한다. 본 환자에 있어

서도 피막 외 침범이 있는 림프절 전이가 있어 진료지침에 따

르면 항암방사선 치료가 권장되지만, 환자의 특수한 상황을 

고려하여 항암치료 없이 수술 후 주의 깊게 관찰하면서 방사

선 치료만 시행하였다.

원발부위와 림프절 청소술에 대한 수술 원칙은 일반적인 

환자의 그것과 다르지 않다. 일반적인 두경부암에서 수술적 

제거 후 재건이 필요한데, 판코니빈혈 환자에서도 재건에 대

해서는 제한사항이 없으므로 유리피판이식이 가능하며 본 환

자에서도 수술로 인해 유발된 결손에 대하여 전외측대퇴부유

리피판을 이용하여 재건하여 기능적 소실을 최소화하였다.3,11) 

판코니빈혈 환자에서 발생한 두경부암의 치료는 일반적인 

두경부암의 그것과는 차별화되어야 한다. 수술을 할 수 있다

면, 항상 수술치료를 최우선으로 고려해야 하며, 항암방사선

치료가 판코니빈혈 환자들에서는 일반인보다 심각하고 치명

적인 부작용을 유발할 수 있어 이를 추가하는 데 보다 세밀하

고 신중하게 결정해야 한다.
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